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Poli cardiogenetica 

Drie groepen patiënten worden gezien: 

 

- Cardiomyopathieën 

- Elektrische hartziekten 

- Plotse (hart) dood onder de 45 jaar in de familie zonder dat 

 oorzaak bekend is  

 



Poli Cardiogenetica 

 Multidisciplinair team: 

 - Cardioloog 

 - Verpleegkundig Specialist 

 - Klinisch Geneticus 

 - Genetisch Consulente 

 - Kindercardioloog 

 - Klinische moleculair geneticus 

 - Psycholoog 



Oorzaken gedilateerde cardiomyopathie 

 Coronaire hartziekten 

 Myocardinfarct 

 Hypertensie 

 Cardiomyopathie 

 Kleplijden 

 Ritmestoornissen 

 Metabole/endocriene ziekten 

 Toxische stoffen 

 Virussen/infecties 

 Infiltratieve ziekten 

 Onbekend 

 ERFELIJKHEID 

 



DNA 



    Mutatie  



Sarcomeren: de contractie-unit van de hartspier 



  Overervingspatronen DCM 
  

  

  

  Autosomaal dominant (60%) 

 

  Autosomaal recessief (16%) 

 

  X-gebonden (10%) 

 

        Mitochondriaal (8%) 



Autosomaal Dominant 



Autosomaal recessief 



X gebonden  



Idiopathische cardiomyopathie 

 20- 35% blijkt familiair  

 Laatste 15 jaar mutaties in meer dan 30 genen gevonden  

 Een aantal genen blijken maligne met meer risico op ritmestoornissen 

en plotse dood 

 Waarschijnlijk nog maar 30-35% van de genetische genen voor DCM 

geïdentificeerd. 

 

 

 

 

 
 R.E. Hersberger et al. Clinical and genetic issues in dilated cardiomyopthy: a review for genetics professionals (2010) 

 

 





  Doel erfelijkheidsadvisering 

Antwoord te geven op vragen zoals:  

 

•  Is een bepaalde aandoening erfelijk?  

•  Heeft iemand de erfelijke aanleg voor een bepaalde aandoening? 

•  Is er een herhalingskans bij deze aandoening?  

• Heeft de aandoening bepaalde gevolgen?  

•  Voorlichting geven over de voor en de nadelen van DNA onderzoek 

 

 



Counseling door genetisch consulente 

 Het maken van een familiestamboom het liefst 3 tot 4 generaties met 

belangrijke vragen: 

 Hoe vaak komt er DCM, HCM of NCCM in familie voor 

 Op welke leeftijd zijn er symptomen ontstaan 

 Komt er plotse dood in de familie voor  

 Zijn er andere klachten zoals gehoorverlies of spierzwakte 

 Zijn er belangrijke symptomen van hartfalen 

 Zoals oedemen, dyspneu 

 Palpitaties, presyncope, syncope 

 

 



Familie stamboom 



Presymptomatisch onderzoek 

 

 

 Geen presymptomatisch DNA onderzoek, wel cardiologische controles 

vanaf ca. 10 jaar 

 

 Voorspellend DNA onderzoek over het algemeen vanaf 18 jaar 

 

 Wel DNA onderzoek als er een cardiomyopathie blijkt 



Waarom DNA diagnostiek? 

 Presymptomatische behandeling kan morbiditeit en mortaliteit 

voorkomen  

 Het geeft belangrijke prognostische informatie 

 Het voorkomen van plotse dood 



DNA genen 



Drager van de aanleg voor de ziekte 



Diagnose 

 ECG 

 Echo 

 Anamnese 

 Lichamelijk onderzoek 

 DNA onderzoek 

 

 

 Holter 

 MRI 

 Fietsproef 
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Behandeling 

 Asymptomatische patiënten: 

 ACE remmers 

 Bètablokkers 

 Pacemaker 

 ICD 

 Het vertraagd het ontstaan van symptomen 

 Het verbeterd de linkerventrikelfunctie 

 Het verminderd de mortaliteit 

 

 Symptomatische patiënten volgens de richtlijn hartfalen! 



Makkelijker gezegd dan gedaan… 



Taken Verpleegkundig Specialist  

 Screening familieleden van indexpatiënten 

 Mutatiedragers die nog geen cardiomyopathie hebben ontwikkelt 

 Controle patiënten die hartfalen hebben ontwikkelt en instellen op 

medicatie 

 Controle patiënten met hypertensie en ritmestoornissen en instellen op 

medicatie 

 Spreekuur samen met cardioloog voor patiënten met neuromusculaire 

aandoeningen, metabole aandoeningen en sarcoïdose. 

 Aanspreekpunt voor patiënten 

 Participatie in onderzoek 

 Zelf onderzoek gaan doen 

 Toekomst: voorlichting patiënten voor myecomie, verdere 

rolontwikkeling 

 

 



Samenvatting voor jullie eigen poli 

- Denk aan de mogelijkheid van erfelijkheid 

- Vragen tijdens anamnese: 

- Is patiënt wel eens gecollabeerd 

- Komt er verder in de familie DCM, HCM of NCCM voor 

- Komt er plotse dood voor in de familie < 45 jaar 

- Zijn er pacemakers/ICD’s in de familie 

- Denk aan eventuele verwijzing naar de klinisch genetica of naar ons 

- Bij vragen mail/bel ons! 



Meer informatie? 

 cardiogenetica@erasmusmc.nl  06-39013309 

 ervo@erasmusmc.nl   010-7036915 

 

 Meer informatie over hartziekten en erfelijkheid kunt u vinden op de 

volgende websites: 

 www.cardiogenetica.nl 

 www.erfelijkheid.nl 

 www.hartstichting.nl (u kunt ook bellen met de Nederlandse 

Hartstichting  070-315 55 55). 
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Bedankt voor uw aandacht! 


